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SUMMARY
NEONATAL HYPERTROPHIC CARDIOMYOPATHY IN ASSOCIATION WITH OTHER CLINICAL MANIFESTATION. 
Key words: hypertrophic cardiomyopathy, neonatal, echocardiography
Hypertrophic cardiomyopathy (CMH) is a primary heart disease characterized by unexplained left ventricular 
hypertrophy. Medical statistics estimate a rate of 3-5 cases per 1 million children. Infantile CMH is often caused by 
a genetic syndrome, with cardiac hypertrophy being only part of the full phenotypic expression. The authors present 
a clinical case of a newborn with hypertrophic cardiomyopathy diagnosed with EcoCg and CT angiography. A wide 
range of molecular-genetic tests, clinical and paraclinical investigations were performed in the child to identify the 
cause of CMH.
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Introducere. Cardiomiopatia hipertrofi că (CMH) 
este o afectare primară a inimii caracterizată prin hi-
pertrofi e ventriculară stângă inexplicabilă. Statisticile 
medicale estimează o incidenţă printre copii de 0,3 
-0,5 la 100000 de locuitori. CMH infantilă este adesea 
cauzată de un sindrom genetic, hipertrofi a cardiacă 
fi ind doar o parte din expresia fenotipică completă. 
După diferiţi autori etiologia necunoscută în CMH ră-
mîne în 25-30% cazuri, mutaţii ale genelor proteinelor 
sarcomerice -40-60%, altor cauze revine 5-10%. Au-
torii prezintă cazul clinic al unui nou-născut cu cardi-
omiopatie hipertrofi că diagnosicată prin EcoDopler şi 
angiografi a computerizată. Copilul a fost supus unui 
spectru larg de teste molecular-genetice, investigaţii 
clinice şi paraclinice pentru precizarea cauzei CMH 
[1,2]. 
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Caz clinic. Copilul M născut la un Centru de Peri-
natologie de nivel I în stare grav-medie. În dinamică 
starea generală cu agravare, copilul geme, a apărut 
insufi cienţa respiratorie şi la 7 ore de viaţă este solici-
tat transferul Aviasan. La 9 ore de viaţă copilul este 
internat în IMSP IMşiC, secţia prematuri, postul de 
terapie intensivă. 
La internare, starea generală apreciată ca gravă, 
copilul este molatic, manifestă hipotonie musculară, 
ţipat slab, geamăt. Necesită oxigenoterapie în fl ux li-
ber. Pe parcurs, peste 4 ore de la internare, starea ge-
nerală este cu agravare: prezintă desaturaţii frecvente 
până la 70%, în echilibrul acido-bazic – acidoză respi-
ratorie decompensată. S-a luat decizia de a efectua lar-
ingoscopia directă cu intubarea şi plasarea copilului la 
suport respirator VAP cu FiO2 35%.
Anamneza obstetricală: sarcina I, naşterea I, la ter-
menul de gestaţie de 40 săptămâni, fetiţă cu masa la 
naştere 2650 g, talia 48 cm, Pc 33 cm, Pt 35 cm, scor 
Apgar 7/8, apele fetale meconiale. Sarcina a decurs cu 
eminenţă de avort spontan, mama pe parcursul sarci-
nii a suportat IRA, pneumonie gravă cu febra (la 6 luni 
de sarcină). Din antecedente – sterilitate 3 ani. Ante-
natal la ultrasonografi e a fost suspectată malformaţie 
cardiacă congenitală (MCC).
La examinarea paraclinică în analiza generală a 
sângelui - abateri de la normă nu au fost depistate, dar 
în analiza biochimică s-a observat creşterea nivelului 
de creatinină – 500, Alat - 50, Asat – 93. La inter-
narea în secţie, s-a efectuat radiografi a toracică – în 
concluzie : pneumonie postaspiratorie, cardiomegalie, 
se suspectează MCC (fi gura 1). 
Fig. 1 Examen radiologic – cardiomegalie – 
cardiomiopatie hipertrofi că
De urgenţă se efectuează Echo Doppler cord: defec-
tul septului ventricular (DSV) superior, defectul septului 
arterial (DSA) ”Osteum primum”, canal atrioventricular 
complet, canal arterial persistent (CAP) 1,5 mm, fora-
men oval patent (FOP) 3 mm, hipertenzie pulmonară 
(HTP) 36 mmHg. La neurosonografi e - hiperecogeni-
tate uşoară periventriculară. S-a solicitat consultaţia 
cardiologului şi se stabileşte diagnosticul: MCC, canal 
atrio-ventricular complet cu Valva AV comună de gr 
II-III. HTP moderată. Insufi cienţă cardiacă clasa func-
ţională II-III după NYHA/Ross. Pneumonie postaspi-
ratorie, evoluţie acută. Insufi cienţă respiratorie gr II-III. 
Pentru concretizarea patologiei cardiace a fost efectuată 
angiografi a prin tomografi a computerizată a cordului 
şi vaselor magistrale, care a constatat semne sugestive 
pentru hipertrofi e moderată a ventricului stâng şi celui 
drept (cardiomiopatie hipertrofi că), persistenţa ductului 
arterial, semne de hipertensiune pulmonară, arii de con-
solidare pulmonară în regiunea S2, S6, S10 pe stânga. 
S-a solicitat consultul geneticianului, s-a suspectat s-
mul Corneliu de Lange şi conform recomandărilor me-
dicilor-geneticieni au fost efectuate testări molecular-
genetice. Screeningul metabolic extins a determinat in-
dicatori sporiţi al carnitinei peste limitele intervalelor de 
referinţă: Glutaril –L-Carnitină (C5DC), Tetradecanoil 
–L-Carnitină (C14), Tetradecanoil - l-Carnitină (C14:1), 
Tetradecanoil – L- Carnitină (C14:2). Screeningul enzi-
matic din analiza de sânge pentru diagnosticarea mala-
diei Pompe - rezultat negativ. Rezultatul diagnosticului 
molecular (PCR/RFLP) nu a confi rmat diagnoza la ni-
vel molecular–genetic. S-a efectuat cariotiparea, rezul-
tat: 46 XX - cariotip feminin normal.
Starea generală a copilului la 25 zile de viaţă rămâ-
ne neclară. Copilul continuă să fi e O2-dependent, prin 
suport respirator VAP. Starea generală este obnubila-
tă, persistă hipotonia musculară marcantă, stigmele de 
disembriogeneză devin mai proieminente, mai mani-
feste. Consultul repetat al neurologului a evidenţiat: 
Leziune cerebrală hipoxico-ischemică, microcefalie 
secundară, hipotonie musculară (fi gura 2).
Fig. 2 Hipotonie musculară marcată – copilul atârnă. 
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Pentru a răspunde la multe întrebări privind sta-
rea de sănătate a copilului, echipa de medici continuă 
examinările clinice şi paraclinice ale pacientului. To-
mografi a computerizată a creierului fără contrast de-
monstrează date imagistice sugestive pentru atrofi e 
cerebelară de grad pronunţat. Lărgirea pronunţată a 
fi surii interemisferice frontale, spaţiilor subarahno-
idiene, şanţurilor corticale în regiunea fronto–parie-
to-temporală bilateral. Dilatarea hidrocefalică triven-
triculară de grad moderat, comunicantă, compensată 
(ex-vacuo). Lărgirea moderată a cisternelor bazale. 
Multiple microcalcinate la nivelul nucleelor bazali 
(posibil postinfecţie intrauterină). 
La Echo Doppler repetat, la vârsta de 1 lună de 
viaţă denotă: Hipertrofi a pereţilor VS şi VD, MCC, 
DSV. Cardiomiopatie hipertrofi că (fi gura 3).
În baza examenului clinic şi paraclinic se stabileş-
te diagnosticul: Cardiomiopatie hipertrofi că progre-
santă. MCC. DSV perimembranos. IC grII-III NYHA/
Ross. Stigme de disembriogeneză. Hipotonie muscu-
lară congenitală. 
În vârsta de 2 luni şi 2 zile copilul a decedat, toată 
perioada de viaţă copilul s-a afl at la suport respirator 
artifi cial (VAP). 
La examinarea post-mortem (fi gura 4) se constată 
următoarele: Malformaţii congenitale multiple: MCC 
– DSV 0,3 mm. Angiopatie hipertrofi că stenozantă 
intrapulmonară. Cardiomiopatie hipertrofi că. Chis-
turi bronho-alveolare pulmonare ale lobului superior 
al pulmonului stâng şi lobului inferior al pulmonului 
dreprt. Hemartrom fi bro-cartilaginos microfocal intra-
pulmonar. Srigme de disembriogeneză. 
Discuţii. Incidenţa şi manifestările clinice ale 
suferinţei cardiovasculare secundare agresiunii 
hipoxice perinatale au fost apreciate diferit de diferiţi 
autori. Astfel, ischemia miocardică secundară asfi xiei 
neonatale a fost descrisă încă din 1972 de Rowe şi 
Hoffman [3]. În cele mai dese cazuri copiii în perioa-
da neonatală suferă de cardiopatie hipertrofi că tranzi-
torie, care apare din cauza asfi xiei perinatale, şi con-
secinşele căruia dispar la 6 luni de viaţă. Dar în cazuri 
rare poate să fi e CMH neonatală la nivel molecular-
genetic. Una din cauzele CMH neonatale sunt mutaţii 
homozigotice sau transformări complexe heterozigo-
tice în gena MYBPC3, care codifi că proteina C legată 
de miozina cardiacă. Patologia dată evoluează rapid în 
insufi cienţă cardiacă sistolică, care duce, în la rândul 
său, la deces în primul an de viaţă. În cardiopatii hiper-
trofi ce de nivel molecular unica soluţie este transplan-
tul cardiac, ce nu este posibil în majoritatea cazurilor. 
Oameni de ştiinţă continuă studiile şi caută metode de 
terapie genică, care ar putea deveni o opţiune realistă 
în tratamentul CMH neonatală severă [4].
CMH în multe cazuri este asociată cu diferite sin-
droame genetice, ca de exemplu sindromul Noonan 
(20%), boala Pompe, în cadrul sindromului Corneliu 
de Lange [5,6]. Asocierea la copilul prezentat a CMH 
cu stigme de disembriogeneză, hipotonie musculară 
erau în favoarea unui sindrom genetic, sau modifi cării 
la nivel molecular. Rezultatele diagnosticului molecu-
lar (PCR/RFLP) nu au confi rmat modifi cări la nivel 
molecular-genetic, analiza sângelui enzimatică pentru 
diagnosticul maladiei Pompe la fel a fost negativă. 
Dar, în pofi da rezultatelor negative obţinute, noi nu 
putem exclude la pacientul prezentat o patologie 
genetică, sau modifi cări la nivel molecular genetic, 
din motiv că au fost efectuate testări limitate, în posi-
biltatea republicii noastre.
Concluzii
1. Având în vedere date obiective ale pacientei, 
examinările clinice şi paraclinice, noi putem pre-
supune că cardiopatia hipertrofi că este de origine 
molecular-genetică, dar nu cea tranzitorie, deoarece 
timp de două luni nu a regresat în dinamică, ba invers 
a progresat vadit. Astfel, echipa de medici poate pre-
supune că copil a suferit de un sindrom genetic, care, 
cu părere de rău, nu a fost posibil de diagnosticat la 
nivel naţional a sindromului genetic.
2. Stigmele de disembriogeneză, malformaţiile 
congenitale ale copilului sunt în favoare anomaliei 
Fig. 3 Cardiomiopatie hipertrofi că
Fig. 4. Cardiomiopatie hipertrofi că – examen 
patomorfologic (din 2 proiecţii).
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cromozomiale. Pentru astfel de cupluri sunt recoman-
date examinări genetice înainte de a concepe o altă 
sarcină.
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SUMMARY
NEONATAL DIABETES MELLITUS
Neonatal diabetes mellitus is a form of non-immune diabetes. Signifi cant symptoms of neonatal diabetes include 
hyperglycemia, intrauterine growth retardation, dehydration, and rarely ketoacidosis. There are two types of neonatal 
diabetes mellitus – transient and permanent. Hyperglycemia is signifi cantly severe and is accompanied by low or un-
detectable levels of insulin and C-peptide. Because the clinical picture is similar to sepsis, the diagnosis of neonatal 
diabetes is diffi cult. Hyperglycemia in neonatal diabetes is typical of diabetes, attendat by polyuria and polydipsia. Hy-
perglycemia can also progress to ketoacidosis, more often in the case of permanent neonatal diabetes than in transient 
neonatal diabetes.
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Întroducere. Diabetul zaharat neonatal (DZN) 
este o afecţiune metabolica rară (1: 300.000-400.000 
nou-născuţi), cu evoluţie severă, caracterizată prin 
hiperglicemie marcată şi un nivel scăzut de insulin 
[1, 2]. Clinic, diabetul neonatal este împărţit în două 
grupe: DZN tranzitoriu (DZNT) şi DZN permanent 
(DZNP). Simptomele clinice ale diabetului neonatal 
tranzitoriu dispar până la vârsta de 12 săptămâni de 
viaţă, aceşti copii nu necesită tratament de durată, deşi 
probabilitatea de a dezvolta în copilărie diabet zaharat 
tip 1 este mare, aproximativ 50%. DZNP este mai pu-
ţin frecvent şi este caracterizat prin hiperglicemie pre-
coce, doar că, spre deosebire de DZNT, nu are perioa-
dă de remisiune şi necesită tratament cu insulină pe tot 
parcursul vieţii. Copilul poate moşteni boala atât de la 
mamă cât şi de la tată, transmiterea poate fi  autozo-
mal recesivă sau autozomal dominantă. Pentru majo-
ritatea pacienţilor cu diabet zaharat neonatal tranzitor 
este caracteristică prezenţa genei ZAC HYMAI şi 6Q 
cromozom (B). Cele mai multe dintre cazurile descri-
se de SNSD asociat cu mutaţii ale genei care codifi că 
subunitatea KCNJ11 canalul ATP-potasiu (Quatre) în 
&beta - celule ale pancreasului. Deschiderea cana-
lului inhibă secreţia de insulină. Inactivarea mutaţiei 
genelor care codifi că ambele SUR1 (ABCC8) şi Kir 
6.2 subunitatea (KCNJ11) reţine canalul închis, care 
este cauza secretiei necontrolate a insulinei, având ca 
rezultat hiperinsulinimismul congenital. Se presupune 
că activarea mutaţiilor acestor gene va organiza Qua-
tre-canal deschis, care va duce la diabet zaharat neo-
natal permanent. Manifestările clinice ale diabetului 
zaharat neonatal sunt diverse şi includ un şir de semne 
